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【目的】  
低カルシウム血症は 22q11.2 微小欠失症候群の重要な合併症の一つであること
が知られているが、その新生児期以後の頻度や臨床的特徴はあまり知られてい
ない。今回、先天性心疾患を合併した 22q11.2 欠失症候群における各年齢での
低カルシウム血症の頻度と発症要因について検討を行った。  
【対象及び方法】  
当院で先天性心疾患を合併する 22q11.2 微小欠失症候群と診断された患者 132
例の診療録を検討し、新生児期または幼児期に最低１回は血清カルシウム値が
測定されていた 29 例のうち年齢が 20 歳以上に達していた 16 例を対象とした。
この内、低カルシウム血症の既往ありを A 群、既往なしを B 群とした。過去の
診療録より低カルシウム血症の初発年齢、臨床経過及び心臓手術時期や他の合
併奇形との関連について検討した。  
【結果】  
16 例中 10 例（ 62.5%）で低カルシウム血症の既往を認めた。低カルシウム血
症の初発時期は新生児期１例（手術後１例）、幼年期 3 例（手術後 8 例）、学童
期 2 例（手術なし）、思春期で 2 例（手術なし）、成人期では 2 例（手術後１
例）であった。結局心臓手術後には 2 例に持続性、 3 例に一過性の低カルシウ
ム血症を認め、うち１例はカルシウム静注にて改善した。 A 群と B 群の比較検
討では胸腺欠損が低カルシウム血症の既往と関連する傾向を認めた。低カルシ
ウム血症は 60%の症例で一過性であり、心臓外科手術などの身体的ストレスが
誘因の一つであった。発症時は 70%が無症状であった。  
【考察】  
今回の検討では、各発達段階での血清カルシウム値を過去の記録から集積した
retrospective study であったため、症例数が限られてしまい、新生児期の発
生率に関する十分な結果が得られなかった。しかし、この研究から、新生児期
に明らかな低カルシウム血症を認めない症例でも手術等を契機として、全発育
段階で低カルシウム血症が起こりうる可能性が示唆された。より詳細な検討に
は、各発達段階における定期的な血清カルシウム値の測定を行った大規模な前
方視的研究が望まれる。  
【結論】  
心疾患を合併する 22q11.2 微小欠失症候群の低カルシウム血症は、小児期では
軽症及び一過性である場合が多いが、心臓手術などの身体ストレスが誘因とな
る場合もあり、周術期には注意が必要である。成人期に心臓手術などの身体的
侵襲を契機として、再度カルシウムの低下を認める可能性があるため、定期的
な血清カルシウムの測定を行うことが勧められる。特に、胸腺欠損を合併する
症例や心臓手術後には、新生児期のカルシウム低下の既往が無くとも低カルシ
ウム血症の発症に注意が必要である。  
